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DOENÇA DE NEURÓNIO MOTOR 
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Esclerose lateral amiotrófica 
Atrofia muscular 
Espessamento dos 
















1. Fraqueza muscular progressiva, tipicamente assimétrica 
2. Ausência de sintomas sensitivos significativos 
Turner et al. Pract Neurol 2013;13:153-14.  
Exame neurológico: 
1. Sinais de lesão de 1º e 2º neurónio motor no mesmo 
território 
2. Fasciculações exuberantes  
Diagnóstico clínico! 











1º neurónio motor 
2º neurónio  motor 
Flail-arm 








• Incidência na Europa: 2.16:100 000/ano 
• Zonas de elevada incidência no pacifico ocidental 
• M:F = 1.5:1 
• ELA esporádica: 58-63 anos 
• ELA familiar: 47-52 anos 
• 5%: Inicio < 30 anos 
Kiernan et al, Lancet 2011;377:942–55. 
FORMA DE APRESENTAÇÃO 
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• Forma espinhal 70% 
• Forma bulbar 25% 
• Sintomas respiratórios 




• Início insidioso, focal, assimétrica, progressiva 
• Músculos distais ou proximais dos membros 
• Músculos bulbares 
• Músculos respiratórios 







• Formas monomélicas 
• Paralisia bulbar progressiva 
ATROFIA MUSCULAR 
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• Frequentemente presente no início da doença 
• Acompanha a fraqueza muscular  
• Menos evidente nos casos com predomínio do 1º neurónio motor 
(atrofia por desuso) 
 
FRAQUEZA E ATROFIA MUSCULAR 
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Áreas relativamente específicas para ELA: 
• Língua 
• 1º interósseo dorsal e eminência tenar – split hand 
• Tibial anterior 
• Paraespinhais torácicos 
• Região posterior do pescoço – Drop neck 
• Mandíbula 
Baek et al. Pract Neurol. 2007;7:74-81. 




Kiernan et al, Lancet 2011:377;942–55. 
FRAQUEZA E ATROFIA MUSCULAR 
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Baek et al. Pract Neurol 2007;7:74-81.  
FRAQUEZA E ATROFIA MUSCULAR 
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• Músculos proximais e distais 
• Raramente sem fraqueza muscular associada  
• Precedem o inicio da fraqueza e atrofia muscular em meses ou 
anos 
•Tendem a desaparecer com a progressão da doença 




• Frequente nas pernas, à noite 
• Envolvem músculos dos membros mas também outros mais 
atípicos como mandibula e tronco.  
• Laringoespasmo 
• Frequentemente resolvem com a progressão da doença 




1º NEURÓNIO MOTOR 
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• Perda da destreza manual 
• Marcha espástica  
• Disartria espástica 
• Síndroma pseudobulbar 
 
• Espasticidade 
• Hiperreflexia (reflexo faríngeo, masseterino e dos membros) 
• Sinais piramidais: Hoffmann, Babinski (30-50%) 
• Clónus 
• Fraqueza muscular e atrofia muscular ligeira (desuso) 
• Ligeira parésia do andar inferior da face 
 
Forma hemiplégica de Mills 
SINTOMAS BULBARES 
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Forma de inicio mais comum em doentes mais velhos e em mulheres 
Inico bulbar: > 70 anos - 43% 
                      < 30 anos - 15%   (Beghi et al., 2007; Forbes et al., 2004) 
Envolvimento dos membros simultâneo ou dentro de 1-2 anos 
 
 
 • Disartria (espástica, flácida) 
• Disfagia 
• Sialorreia 





• Riso ou choro excessivo em resposta aos estímulos, geralmente 
apropriados 
•  Incapacidade de suprimir o riso ou choro 




• Diminuição de força muscular  
• Atrofia com fasciculações 




Reflexo masseterino vivo 
Reflexo faríngeo presente ou vivo 
Kiernan et al, Lancet 2011:377;942–55. 




Continuum Lifelong Learning Neurol 2009;15(1) 
Diagnóstico diferencial 
•Doença de Neurónio motor                                                     
(ELA; doença de Kennedy, atrofia muscular espinhal, 
polimiolite) 
•Miastenia Gravis anti-MuSK (só atrofia) 
•Lesões do tronco cerebral 
•Tumores da base do crânio 
•Radiação na área do nervo hipoglosso 
•Neuropatia do hipoglosso idiopática (unilateral) 
•Intoxicação por organofosfatos 
SINTOMAS BULBARES 
21 
1º neurónio motor 
• Disartria espástica 
• ↑Reflexo masseterino 
• ↑ Reflexo faríngeo 
• Snout reflex 
• Língua fraca, aparência  
normal, movimentos 
lentos 
• Sindroma pseudobulbar 
2º neurónio motor 
• Disartria flácida 




Forma de apresentação em 3% dos casos 




• Cefaleias matinais 
• Sonolência diurna excessiva 
• Anorexia 
• Dificuldade de concentração 








Incapacidade de eliminar secreções 




Observar inspiração em decúbito 
Avaliar a tosse 
OUTROS SINTOMAS 
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• Sintomas cognitivos 
• Sintomas sensitivos 








• Cerca de 50% têm algum grau de envolvimento cognitivo 
• 10-15% cumprem critérios de DFT   
• Podem preceder (até 3 anos) ou ocorrer depois dos 
sintomas motores 
• DFT variante comportamental (menos frequentemente 
Afasia primária não fluente ou Demência Semântica) 
• Factores de risco: inicio bulbar e baixo nível educacional 
• Agrava o prognóstico 
 
Tsermentseli et al.  Cortex. 2012.  
Wijesekera at al. OJRD. 2008 
Tuner et al, Lancet Neurology 2013 
SINTOMAS COGNITIVOS 
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• Disfunção executiva  (diminuição da fluência verbal) 
• Memória de trabalho 
• Alteração de linguagem (lentificação do discurso, disartria, 
neologismos, ecolália, parafasias semânticas, anomia) 
• Cognição social 
• Alteração do comportamento (irritabilidade, desinibição, 
depressão, apatia e agitação) 
• Sintomas psicóticos – mutação C9orf72 
 
Tsermentseli et al.  Cortex. 2012.  
Wijesekera at al. OJRD. 2008 
Tuner et al, Lancet Neurology 2013 
SINTOMAS COGNITIVOS 
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Murphy et al. Arch Neurol. 2007;64:330-4. 
PROGRESSÃO 
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• Inicio focal na maioria dos doentes 
• Inicio aleatório 
• Défice 1º e 2º neurónio máximos na                                             
mesma região 
• Progressão regional independente do 1º e 2º neurónio de acordo com 
a sua neuroanatomia 
• Grau de envolvimento de 1º e 2º neurónio altamente variável 




Ravitis et al. Neurology. 2009;73:805-11. 
Ravitis et al. Neurology. 2007;681576-82. 
• Sinais de lesão de 1ª neurónio independente do local de inicio e 
máximo na região proximal Nos MI  




• progressão na área envolvida 
• progressão a áreas contíguas (excepções) 
• Progressão horizontal > radial  









• 16 genes (maioria AD, elevada penetrância) 
• Alguns com fenótipos característicos 
• Inicio uma década mais cedo 
• Sobrevivência mais curta 
• F = M 
Tuner et al, Lancet Neurology 2013 
ALS FAMILIAR 
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• > 60 a 
• > Inicio bulbar 
• > Alt cognitivas e 
comportamentais 
• < sobrevivência 
Kiernan et al, Lancet 2011 
Kanouchi. JNNP. 2012;83:739-45. 
ELA JUVENIL 
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• Inicio < 25 anos 
• Maioritariamente FALS 
• Progressão lenta 
• 3 genótipos (ALSIN , SETX, ALS5 (15q15.1-q21.1) com fenótipos 
distintos 
Turner et al. Brain. 2012:135;2883-91 
ELA DE INICIO JOVEM 
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• Início < 45 anos 
• Fenótipo clássico de ALS 
• Esporádica 
• Predomínio de sinais de 1º neurónio, sexo masculino, menos 
frequentemente inicio bulbar, sobrevida prolongada 
 
Turner et al. Brain. 2012:135;2883-91 
DIAGNOSTICO  
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• Diagnóstico clínico correcto em cerca de 95 % do casos 
Rowland et al. N Engl J Med, 2001 
Eisen. Journal of Clinical Neuroscience. 2009;16:505–512. 
CRITÉRIOS DE DIAGNÓSTICO 
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Turner. Lancet Neurology. 2013 
CRITÉRIOS DE DIAGNÓSTICO 
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EFNS Task Force on 
Diagnosis and Management of 
Amyotrophic Lateral Sclerosis, 




Turner et al. Pract Neurol 2013;13:153-14.  
SINAIS DE ALARME 
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Ausência de fasciculações 
Sintomas sensitivos 
Disfunção autonómica 
Alteração dos movimentos oculares 
Sintomas esfincteres 
Alterações cognitivas com padrão de Doença de Alzheimer 
Sinais de 2º neurónio motor com início simétrico 
Eisen. Journal of Clinical Neuroscience. 2009;16:505–512. 
DIAGNOSTICO  
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5. Cortar comida e usar utensílios (com ou sem gastrostomia) 
6. Vestir e higiene 
7. Voltar na cama e ajustar a roupa 
8. Andar 






ESCLEROSE LATERAL PRIMÁRIA 
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• Envolvimento puro do 1º neurónio motor 
• Inicio bulbar ou nos membros, assimétrica 
• Disfunção urinária, alteração dos movimentos oculares, 
alterações cognitivas 
• 4 anos de evolução sem evidencia de envolvimento clinico e 
neurofisiológico do 2º neurónio motor 
• Descrita progressão para ELA após décadas de evolução.  
 
• UMN-dominant ALS: EMG com evidencia de envolvimento do 2º 
neurónio motor e atrofia dos músculos intrínsecos das mãos.  
 
 
PARALISIA BULBAR PROGRESSIVA 
43 
• Sexo feminino 
• Idade avançada 
• Sintomas de 1º e/ou 2º neurónio 
• Pode progredir para ELA  
ATROFIA MUSCULAR PROGRESSIVA 
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• 5–10%  dos doentes com DNM 
• Inicio quase sempre nos membros 
• Até 50 % desenvolvem sinais de 1º neurónio e apresentam a 
quadro clínico típico de ELA (Ince et al, 2003) 
• Idade de inicio mais precoce 
• Melhor prognóstico 
ATROFIA MOMOMÉLICA (DOENÇA DE NEURÓNIO 
MOTOR FOCAL. DOENÇA DE HIRAYAMA 
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• 16-25 a 
• F:M = 1:2 
• Fraqueza muscular nos miótomos C7-T1) unilateral com 
fraqueza muscular predominante nas mãos e antebraços 
• Pode envolver MIss 
• Sem sinais de 1º neurónio motor 
• Pode haver ligeira hipostesia nalguns casos 
• 50% envolvimento do membro contralateral clinicamente 
(EMG frequentemente bilateral) 
•Progressão rápida em 2-3 anos e depois estabiliza 
FLAIL-ARM SYNDROME (SINDROMA VULPIAN-
BERNHARDT, DIPLEGIA AMIOTRÓFICA BRAQUIAL) 
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• Mais frequente no sexo masculino 
• > 40 anos 
• Fraqueza muscular e atrofia proximal nos membros 
superiores, simétrica 
• Reflexos abolidos nos MS, e presentes ou vivos no 
membro não afectado quando a doença é assimétrica 
• MIs com atrofia muscular e espasticidade alguns anos 
após a instalação da doença 
• Disfagia e insuficiência respiratória tardios 
• Melhor prognóstico (sobrevida média 5 anos) 
Wijesekera at al. OJRD. 2008 
FLAIL LEG SYNDROME (FORMA PSEUDOPOLINEVRÍTICA, 
SÍNDROMA  DE PATRIKIOS) 
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• Fraqueza muscular e atrofia distal nos MIs  
• Simétrico 
• Sinais piramidais ausentes, excepto quando doença 
assimétrica e os reflexos são vivos no membro não 
afectado.  
• Atraso no diagnóstico 
• Bom prognóstico 
ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL 
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Adult-onset SMA ou SMA IV (<10% de todos os casos de SMA) 
• 3-6ª década 
•Lentamente progressiva (só 20% dos casos fica dependente de 
cadeira de rodas) 
•Fraqueza muscular proximal ou generalizada, simétrica 
•Raramente afecta os músculos bulbares 




•Envolvimento preferencial dos músculos distais 
NEURONOPATIA ESPINHOBULBAR LIGADA AO X 
(DOENÇA DE KENNEDY) 
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• 4ª-5ª década de vida 
• ♂ 
• Sintomas iniciais: Cãibras, fraqueza muscular envolvendo as 
cinturas e sintomas bulbares 
• Fasciculações periorais 
• Tremor nas mãos 
• Atrofia da língua 
• Sem sintomas de 1º neurónio 
• Ginecomastica, impotencia, 
 infertilidade 
